Et si c eta/t une 

maladie rare ? 


Maladies rares : une affaire 
de specialistes ? 

D’un cote, des medecins generalistes dont la probabilite d’avoir un patient atteint d’une maladie rare 
est faible. De I’autre, des centres de competences specialises et dotes de I’expertise necessaire, 
mais qui manquent parfois de moyens humains et financiers. Regards croises sur la prise en charge 
de patients pas tout a fait comme les autres : I’exemple de la mucoviscidose. 


L a mucoviscidose, pour laquelle le depistage neonatal est 
generalise depuis fin 2002 (en meme temps que le test de 
Guthrie), touche entre 5000 et 6000 patients en France. 
En octobre 2001, 49 centres de ressources et de competences de 
la mucoviscidose (CRCM) ont ete crees dans le cadre du Plan 
national de lutte contre cette maladie. Ces structures hospitalie- 
res assurent le depistage neonatal, le diagnostic, le suivi, l’educa- 
tion therapeutique, l’organisation des hospitalisations et le lien 
avec les soins a domicile. Les deux CRCM des Hospices civils de 
Lyon (1 adulte et 1 pediatrique) suivent ainsi pres de 600 patients 
de la region Rhone-Alpes. « Le suivi des enfants malades au 
CRCM pediatrique est tres regulier», explique le Pr Gabriel 
Bellon, coordonnateur du centre de reference des maladies respi- 
ratoires rares de l’enfant a l’hopital Femme Mere Enfant (et presi- 
dent de la Societe frangaise de la mucoviscidose). « Au mini- 
mum tous les mois jusqu’d 6 mois, tous les 2 mois jusqu’d 
1 an, tous les 3 mois ensuite » . Lors d’une visite « ordinaire » au 
CRCM, le patient rencontre successivement 
lors d’une hospitalisation de jour : l’infirmiere 
coordinatrice qui organise le parcours de 
soins, centralise les questions, fait l’interme- 
diaire avec la famille ; le kinesitherapeute 
pour une seance de kinesitherapie respira- 
toire, et le recueil des secretions bron- 
chiques pour l’examen microbiologique des 
crachats ; l’infirmiere du laboratoire pour 
une exploration de la fonction respiratoire ; 
la dieteticienne, qui intervient surtout la pre- 
miere annee pour mettre en place une alimentation equilibree et 
enrichie en calories, mineraux, vitamines et extraits pancrea- 
tiques ; le medecin specialiste qui fait le point sur la prise en 
charge. Sans oublier une radiographie annuelle du thorax et une 
consultation avec la psychologue, au moins une fois par an. 

« Une enquete menee dans huit CRCM montre que la prise en 
charge de chaque patient necessite en moyenne 34 heures de 
travail pluridisciplinaire chaque annee, dont 60 % hors de sa 
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presence (coordination, examens, courriers, etc.). Le centre 
assume defait le role de medecin traitant », commente Gabriel 
Bellon. 

Un generaliste plus ou moins implique 

Dans ce contexte, le role du medecin generaliste n’est pas evi- 
dent. II peut, au cours de sa carriere, etre confronts a un cas de 
mucoviscidose pas encore diagnostique : parmi les enfants nes 
avant 2002, ceux nes a l’etranger et des lors que le depistage 
neonatal n’est fiable que dans 95 % des cas (faux negatifs) . « Si 
un enfant ay ant des bronchites ou des rhinopharyngites fre- 
quentes presente des signes inhabituels - crachats puru- 
lents chez un nourrisson, difficultes de croissance, selles 
anormales, anomalies a la radiographie - le generaliste 
doit etre en eveil et douter, comme pour toute pathologie », 
indique le specialiste lyonnais. Pour autant, ce dernier ne juge 
pas necessaire que le medecin generaliste se forme specifique- 
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Les maladies rares concernent 
plus de 3 millions de personnes en France, 

soit 1 personne sur 20. 




ment, et emet quelques reserves quant a son suivi des patients 
atteints de mucoviscidose. « Le generaliste, comme le pedia- 
tre, n’a pas besoin d’etre au fait precis de la maladie, mais 
de son patient. En cas d’evenement inhabituel ou d’exacer- 
bation, il doit passer la main rapidement au centre de com- 
petences... Ce d’ autant qu’il hesite a donner des anti- 
biotiques, lesquels sont pour nous indispensables », 
explique-t-il. 
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Et si c’etait une 

maladie rare ? 


Si la plupart des generalistes preferent en effet passer la main, 
certains ont une appetence particuliere pour ces cas complexes 
et tiennent a s’impliquer. C’est le cas du Dr Alain Dietre, mede- 
cin generaliste a Sennecey-le-Grand, village de 3 000 habitants 
en Saone-et-Loire. « Les maladies raves sont encore plus raves 
quand on passe a cote! », s’exclame-t-il. Avant de confier son 
interet pour les « beaux diagnostics » : « Plusieurs stages en 
medecine interne et une these sur la maladie de Behget m’ont 
laisse un interet particulier a regard des affections peu cou- 
rantes que tout medecin generaliste pent rencontrer dans sa 
pratique quotidienne unjour ou V autre. C’est ainsi que le 
hasard de mes consultations, en 23 ans d’exercice, m’a invite 
a prendre en charge, bien sur avec les medecins specialistes 
intervenants, un cas de cancer du sein chez Vhomme, deux 
sclerodermies, une sclerose en plaques, deux mucoviscidoses, 
un syndrome de Churg et Strauss, deux sarcoidoses et une 
maladie de Wegener », raconte-t-il. 

Aussi, il lui tient a coeur de continuer a suivre ces patients parti- 
culars. « c Je dois reconnaitre que le suivi de mucoviscidose ou 
de vascularite necessite plus d’ attention que n’en requiert la 
prise en charge des affections saisonnieres. S’agissant de 
pathologie un peu moins rare telle que la sclerose en plaques, 
je suis confronts comme tous mes confreres a la surveillance 
de ces patients et de leurs traitements. Les medecins specialis- 
tes ne devraient pas craindre de nous solliciter davantage : 
l’ ensemble des medecins traitants demeurent ouverts a Ven- 
seignement et a la pedagogie », conclut ce medecin rural qui 
milite aussi a l’association Retinostop contre le retinoblastome, 
un cancer de la retine chez l’enfant avec 60 nouveaux cas par 
an... 

Des centres de competences satures 

La question de la qualite du suivi de ces patients par le medecin 
generaliste se pose avec d’autant plus d’acuite que les CRCM 
sont en proie a des difficultes budgetaires. La circulaire d’octo- 
bre 2001 prevoyait un financement specifique sur 3 ans, mais les 
credits de 2004 ont ete annules. Les progres dans la prise en 
charge permettent aux malades de gagner 1 an d’esperance de 
vie chaque annee depuis 20 ans, et le nombre de personnes adul- 
tes vivant avec la mucoviscidose a ete multiplie par 2 en 10 ans. 
Mais les moyens des centres pour adultes n’ont pas suivi. « Le 
personnel et le budget sont insuffisants pour prendre en 
charge les problemes sociaux de ces trentenaires et leurs 
pathologies associees : osteoporose, diabete, cirrhose, arthrite, 
sterilite masculine, suivi des greffes », deplore Gabriel Bellon. 
La visite trimestrielle des adultes n’est pas assuree partout et 
pour tout le monde, et les examens de controle ne sont pas tou- 
jours realises dans des delais optimaux. 

Consequence : l’argent apporte par les associations, qui devrait 
etre un plus pour ameliorer les choses, devient essentiel. Creee 
en 1965, l’association Vaincre la mucoviscidose consacrera en 
2012 environ 1,8 million d’euros au financement de postes de 


Les maladies rares en chiffres 

Environ 7 000 maladies rares sont repertories. Une maladie est dite 

rare quand elle atteint moins d’une personne sur 2000. 

► 4 a 6 % des individus seraient atteints de maladies rares, ce qui 
represente pres de 3 millions de malades en France et 20 millions 
en Europe. 

► 80 % des maladies rares sont d’origine genetique. 

► Plus de 50 % des cas concernent des enfants de moins de 5 ans. 

► Les maladies rares expliquent 35 % des deces survenant avant I’age 
de 1 an, 1 0 % des deces entre 1 et 5 ans et 1 2 % entre 5 et 1 5 ans. 

► 65 % des maladies rares sont graves et invalidantes. 

► Quelques exemples de prevalence en France : syndrome de Turner 
(1 fille sur 2500), syndrome de Marfan (1 sur 5000), X fragile 

(1 gargon sur 5000), sclerose laterale amyotrophique (1 sur 6000), 
maladie de Huntington (1 sur 10000), myopathie de Duchenne 
(1 sur 12000), maladie de Gaucher (1 sur 200000), syndrome 
de Lesch-Nyhan (1 sur 400000)... 

► 949 nouveau-nes malades ont ete reperes en 201 0 grace au test 
de Guthrie, pratique sur 853345 bebes et qui permet de depister 
5 maladies rares: le syndrome drepanocytaire majeur (409 cas), 
I’hypothyroi'die congenitale (298 cas), la mucoviscidose (134 cas), 
la phenylcetonurie classique ou atypique (56 cas) et I’hyperplasie 
congenitale des surrenales (52 cas). 

► 1 31 centres de reference pour les maladies rares et 501 centres 
de competences sont labellises a ce jour. 

► 39 protocoles nationaux de diagnostic et de soins (PNDS) pour les 
maladies rares existent a ce jour. L’objectif du Plan Maladies rares 
201 1 -201 4 est d’en elaborer entre 200 et 300. 

Sources : ministere de la Sante, Orphanet, Haute Autorite de sante, AFDPHE 


soignants et de projets dans les CRCM et les centres de 
transplantation pulmonaire. Soit 116 postes (psychologue, die- 
teticienne, infirmiere, assistante sociale, osteopathe...) finances 
dans 54 centres. 

Mais le chemin est encore long : « Parmi toutes nos priorites 
figure V education therapeutique qui est insuffisamment pro- 
posee aux patients, commente le Dr Sophie Ravilly, directrice 
medicale de fassociation. Nous avons forme deux personnes a 
V education therapeutique dans chacun des 49 CRCM, et leur 
foumissons des outils de support aux seances. Mais quand un 
centre n’a qu’une seule infirmiere pour la coordination, 
V education passe au deuxieme plan ». 

L’aide des autres acteurs de soins, en dehors de Thopital, n’a 
done rien de superflu. • C.H. 
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